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  ﭼﮑﯿﺪه 
 ﺑﺎﻋﺚ اﯾﻦ BBH ﺟﻬﺶ در ژنﮐﻪ ﻫﺎي آﺗﻮزوﻣﯽ ﻣﻐﻠﻮب در ﺟﻬﺎن اﺳﺖ   ﺑﺘﺎ ﺗﺎﻻﺳﻤﯽ از ﺷﺎﯾﻊ ﺗﺮﯾﻦ ﺑﯿﻤﺎري:ﻣﻘﺪﻣﻪ      
. اﻓﺰاﯾﺶ ﺷﯿﻮع اﯾﻦ ﺑﯿﻤﺎري اﺳﺖ ﻣﻮﺛﺮ در  ﯾﮑﯽ از ﻋﻮاﻣﻞ،ﻣﯿﺰان ﺑﺎﻻي ازدواج ﻫﺎي ﺧﻮﯾﺸﺎوﻧﺪي در ﮐﺸﻮر. ﮔﺮدد ﺑﯿﻤﺎري ﻣﯽ
 .ن ﺑﺘﺎﮔﻠﻮﺑﯿﻦ در ﺳﻄﺢ ﺷﻬﺮﺳﺘﺎن اﯾﻼم ﻣﯽ ﺑﺎﺷﺪﻫﺪف از اﯾﻦ ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ، ﺗﻌﯿﯿﻦ ﻧﻮع ﺟﻬﺶ ﻫﺎي ژ
، از ﻧﻈﺮ ﺷﺎﺧﺺ ﻫﺎي 78- 19اﻓﺮاد ﻣﺮاﺟﻌﻪ ﮐﻨﻨﺪه ﺑﻪ ﻣﺮاﮐﺰ ﺑﻬﺪاﺷﺖ ﺷﻬﺮﺳﺘﺎن اﯾﻼم ﻃﯽ ﺳﺎل ﻫﺎي : ﻣﻮاد و روش ﻫﺎ     
 . در زوج ﻫﺎي ﻣﺸﮑﻮك ﺗﻌﯿﯿﻦ ﮔﺮدﯾﺪBBHﺧﻮﻧﯽ ﺑﺮاي وﺟﻮد ﺗﺎﻻﺳﻤﯽ ﻣﯿﻨﻮر ﺑﺮرﺳﯽ ﺷﺪﻧﺪ؛ ﺳﭙﺲ، ﺟﻬﺶ ﻫﺎي ژن 
 ﭘﯿﺪا 38/28DC و 9-8rF، 73/63DC، 6-ISVI، 5-ISVI، 1-IISVI ﺟﻬﺶ ﻫﺎي :ﯾﺎﻓﺘﻪ ﻫﺎي ﭘﮋوﻫﺶ     
 . ﺗﺮ از ﺑﻘﯿﻪ ﺟﻬﺶ ﻫﺎ در ﺑﯿﻦ اﻓﺮاد ﻣﻮرد ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﺑﻮد  ﺷﺎﯾﻊ1-IISVI ﺟﻬﺶ. ﺷﺪﻧﺪ
 ﺟﻬﺶ ﻫﺎي ﺑﺘﺎ.  اﺣﺘﻤﺎﻻً ﺑﺮاي اوﻟﯿﻦ ﺑﺎر در ﺟﻤﻌﯿﺖ اﯾﺮان رخ داده اﺳﺖ1-IISVI ﺟﻬﺶ :ﺑﺤﺚ و ﻧﺘﯿﺠﻪ ﮔﯿﺮي      
ﺘﻠﻒ اﯾﺮاﻧﯽ ﻣﺘﻔﺎوت اﺳﺖ و ﭘﯿﺸﻨﻬﺎد ﻣﯽ ﮔﺮدد اﻗﻮام و ﻧﮋاد ﻫﺎي ﻣﺨﺘﻠﻒ ﺑﻪ ﺻﻮرت ﺟﺪاﮔﺎﻧﻪ ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﺗﺎﻻﺳﻤﯽ در اﻗﻮام ﻣﺨ
  .  ﺷﻮﻧﺪ
  
 ﻧﺠﺎت ﻫﺪﯾﻪ و ﻫﻤﮑﺎران- ... ﻫﺎي ﺷﺎﯾﻊ ﺑﺘﺎ ﺗﺎﻻﺳﻤﯽ در ﻣﺮاﺟﻌﯿﻦ ﺑﻪ ﻣﺮاﮐﺰ ﺑﻬﺪاﺷﺖ ﺷﻬﺮﻓﺮاواﻧﯽ ﺟﻬﺶ
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    ﻣﻘﺪﻣﻪ
ﺑﺘﺎ ﺗﺎﻻﺳﻤﯽ، راﯾﺞ ﺗﺮﯾﻦ ﺑﯿﻤﺎري ارﺛـﯽ ﺑـﺎ اﻟﮕـﻮي وراﺛـﺖ     
اﯾـﻦ ﺑﯿﻤـﺎري ﺑـﻪ وﯾـﮋه در . آﺗﻮزوﻣﯽ ﻣﻐﻠﻮب در ﺟﻬﺎن اﺳـﺖ 
ﻣﻨﻄﻘﻪ ﻣﺪﯾﺘﺮاﻧﻪ ﺗﺎ ﺧﺎورﻣﯿﺎﻧـﻪ، ﻫﻨﺪوﺳـﺘﺎن و آﺳـﯿﺎي ﺟﻨـﻮب 
 اﯾﺮان ﺑﺮ روي اﯾـﻦ ﮐﻤﺮﺑﻨـﺪ واﻗـﻊ ﺷـﺪه   و ﺷﺮﻗﯽ ﺷﺎﯾﻊ اﺳﺖ 
اﻟﺒﺘﻪ، ﺗﺎﻻﺳﻤﯽ ﺑﻪ ﺻﻮرت ﭘﺮاﮐﻨﺪه در دﯾﮕﺮ ﻧﻘﺎط ﺟﻬﺎن  .اﺳﺖ
ﭘﻨﺠﺎه ﻣﯿﻠﯿﻮن  و ﺑﻪ ﻃﻮر ﮐﻠﯽ، در ﺣﺪود ﯾﮑﺼﺪ . ﺷﻮد دﯾﺪه ﻣﯽ 
 52در ﺣـﺪود . (1)،ﻓﺮد در ﺟﻬﺎن ﺣﺎﻣﻞ ﺑﺘﺎ ﺗﺎﻻﺳـﻤﯽ ﻫـﺴﺘﻨﺪ 
ﻫﺰار ﻓﺮد ﻣﺒﺘﻼ ﺑﻪ ﺗﺎﻻﺳﻤﯽ و ﺑـﯿﺶ از دو ﻣﯿﻠﯿـﻮن ﺣﺎﻣـﻞ در 
 ﺑﯿﻤـﺎر و 9552اﯾﺮان زﻧﺪﮔﯽ ﻣﯽ ﮐﻨﻨﺪ ﮐﻪ اﺳﺘﺎن ﻣﺎزﻧﺪران ﺑـﺎ 
 ﻧﻔﺮ ﺑﻪ ﺗﺮﺗﯿﺐ ﺑﯿﺸﺘﺮﯾﻦ و ﮐﻤﺘـﺮﯾﻦ ﺗﻌـﺪاد 85اﺳﺘﺎن زﻧﺠﺎن ﺑﺎ 
در اﯾﺮان . ﻣﺒﺘﻼﯾﺎن ﺑﻪ اﯾﻦ ﺑﯿﻤﺎري را در ﺧﻮد ﺟﺎي داده اﺳﺖ 
دﻻﯾﻠﯽ، ﺷﯿﻮع ﺑﯿﻤﺎري ﺗﺎﻻﺳﻤﯽ در ﺑﺮﺧﯽ از اﻗـﻮام ﺑـﺴﯿﺎر ﻪ ﺑ
زﯾﺎد اﺳﺖ ﯾﮑﯽ از اﯾـﻦ دﻻﯾـﻞ ازدواج ﻫـﺎي ﺧﻮﯾـﺸﺎوﻧﺪي و 
ازدواج ﻫـﺎ در  ﺻـﺪ  در52درون ﮔﺮوﻫﯽ ﻣﯽ ﺑﺎﺷـﺪ؛ در ﺣـﺪود 
   (3،2.)اﯾﺮان ﺧﻮﯾﺸﺎوﻧﺪي اﺳﺖ
ﺗﺎﻻﺳﻤﯽ ﺑﺮاي اوﻟﯿﻦ ﺑﺎر ﺗﻮﺳﻂ ﺗﻮﻣﺎس ﮐـﻮﻟﯽ و ﭘﯿﺮﻟـﯽ در    
ﺑﺘـﺎ ﻋﻠـﺖ ( 4991,fR sggirB.)ﮔـﺰارش ﺷـﺪ  5791ﺳﺎل 
 ﺑﺘـﺎ ﮔﻠـﻮﺑﯿﻦ ﯾﮑـﯽ از اﺳـﺖ  BBHﺗﺎﻻﺳﻤﯽ ﺟﻬـﺶ در ژن 
اﯾﻦ زﻧﺠﯿﺮه ﺑـﺮاي ﺳـﻨﺘﺰ . زﯾﺮواﺣﺪﻫﺎي ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﯿﻦ ﻣﯽ ﺑﺎﺷﺪ 
ﮐﺎﻫﺶ در زﻧﺠﯿﺮه ﺑﺘـﺎﮔﻠﻮﺑﯿﻦ . اﺳﺖ ﻣﻮرد ﻧﯿﺎز Aﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﯿﻦ 
 ﺗـﺎﮐﻨﻮن .ﺑﺎﻋﺚ ﺗﺨﺮﯾﺐ اوﻟﯿﻪ ﺳﻠﻮل ﻫﺎي ﻗﺮﻣﺰ ﺧﻮن ﻣﯽ ﺷﻮد 
 ﮔـﺰارش ﺷـﺪه BBH ﺟﻬـﺶ ﻣﺨﺘﻠـﻒ در ژن 002ﺑﯿﺶ از 
 ﺑﺎﻋﺚ ﻓﻘـﺪان ﮐﺎﻣـﻞ BBHﺑﺮﺧﯽ از ﺟﻬﺶ ﻫﺎ در ژن . اﺳﺖ
ﻧﺎم دارﻧﺪ و در ﻣﻮرد   0Bﺷﻮﻧﺪ ﮐﻪ  زﻧﺠﯿﺮه ﻫﺎي ﺑﺘﺎﮔﻠﻮﺑﯿﻦ ﻣﯽ 
زﻧﺠﯿـﺮه ﻫـﺎي ﯿـﺰ ﺗـﺎ ﺣـﺪودي ﺳـﻨﺘﺰ ﺑﻌﻀﯽ از ﺟﻬﺶ ﻫـﺎ ﻧ 
. (4)، ﻧﺎﻣﯿﺪه ﻣﯽ ﺷﻮد +Bﮔﯿﺮد و  ﻣﻘﺪار ﮐﻢ اﻧﺠﺎم ﻣﯽ ﮔﻠﻮﺑﯿﻦ ﺑﺘﺎ
ﺟﻌﺒ ــﻪ ) در اﺛ ــﺮ ﺟﻬــﺶ در ﻧﺎﺣﯿ ــﻪ ﭘﺮوﻣ ــﻮﺗﺮ ژن +Bﻣﻌﻤ ــﻮﻻ ً
، ﺳــﯿﮕﻨﺎل ﻫــﺎي ﭘﻠــﯽ (CCCAC ﯾــﺎ ﻧﺎﺣﯿــﻪ ATAT
، ﯾـﺎ اﺧـﺘﻼل در 5′ ﯾـﺎ 3′آدﻧﯿﻼﺳﯿﻮن، ﻣﻨﻄﻘﻪ ﺗﺮﺟﻤﻪ ﻧـﺸﺪه 
ﻤﯽ ﭘﺮدازش ژن ﭘﺪﯾﺪ ﻣﯽ آﯾﺪ و اﻓﺮاد ﻣﺒﺘﻼ را ﺑﻪ ﺗﺮﺗﯿﺐ ﺗﺎﻻﺳ 
  (5).ﮐﻨﻨﺪ ﻧﺎﻣﮕﺬاري ﻣﯽ( ﺣﺪ وﺳﻂ)ﻣﺎژور و اﯾﻨﺘﺮﻣﺪﯾﺎ
از ﺑﯿﻤـﺎران درﺻـﺪ  01ﺣﺪود ( ﺑﯿﻨﺎﺑﯿﻨﯽ)ﺎﺗﺎﻻﺳﻤﯽ اﯾﻨﺘﺮﻣﺪﯾ     
ﻣﺒﺘﻼ ﺑﻪ ﺗﺎﻻﺳﻤﯽ ﻣﺎژور را ﺗﺸﮑﯿﻞ ﻣﯽ دﻫﺪ ﮐﻪ از ﻧﻈﺮ ﻋﻼﺋﻢ 
آزﻣﺎﯾﺸﮕﺎﻫﯽ ﺷﺒﯿﻪ ﺑﻪ ﺗﺎﻻﺳﻤﯽ ﻣﺎژور ﻣﯽ ﺑﺎﺷـﺪ وﻟـﯽ از ﻧﻈـﺮ 
  (1).اﺳﺖﻫﺎ ﮐﻤﺘﺮ  ﮐﻠﯿﻨﯿﮑﯽ واﺑﺴﺘﮕﯽ ﺑﻪ ﺗﺰرﯾﻖ ﺧﻮن در آن
ﺟﻤﻠـﻪ ﺗﺎﻻﺳـﻤﯽ  ﻣﯿﺰان ﺑﺎﻻي ﺑﯿﻤﺎري ﻫﺎي ژﻧﺘﯿﮑـﯽ و از     
 در ﺧﻮﯾـﺸﺎوﻧﺪي دﻟﯿﻞ ﻧـﺮخ ﺑـﺎﻻي ازدواج ﻫـﺎي ﻪ ﻣﯽ ﺗﻮاﻧﺪ ﺑ 
 اﻣﮑ ــﺎن ﻫﻤﻮزﯾﮕـﻮت ﺷ ــﺪن در ازدواج ﻫ ــﺎي .ﮐـﺸﻮر ﺑﺎﺷ ــﺪ
ﮐﻮدﮐﺎﻧﯽ ﺑﺎ واﻟـﺪﯾﻦ ﻫﺘﺮوزﯾﮕـﻮت ﯾﻌﻨﯽ  ﺑﺎﻻﺳﺖ ﺧﻮﯾﺸﺎوﻧﺪي
ﻫﺎي ژﻧﺘﯿﮑﯽ آﺗـﻮزوﻣﯽ ﻣﻐﻠـﻮب  ﻣﯽ ﺗﻮاﻧﻨﺪ در ﻣﻌﺮض ﺑﯿﻤﺎري 
  (6).ﺮار ﮔﯿﺮﻧﺪﻗ
ﺑﺎ ﺗﻮﺟﻪ ﺑﻪ اﻫﻤﯿﺖ ﺗﺸﺨﯿﺺ زود ﻫﻨﮕﺎم ﺑﯿﻤﺎري ﺗﺎﻻﺳﻤﯽ      
ﭼﻨﯿﻦ ﺷﻨﺎﺳﺎﯾﯽ و ﻏﺮﺑﺎﻟﮕﺮي اﻓﺮاد ﻫﺘﺮوزﯾﮕﻮت از اﻓـﺮاد  و ﻫﻢ 
ﺳﺎﻟﻢ، اﺳﺘﻔﺎده از روش ﻫﺎي ﻣﺨﺘﻠﻒ ﺗﺸﺨﯿﺼﯽ اﻋـﻢ از روش 
در . ﻫﺎي روﺗﯿﻦ و آزﻣﺎﯾﺶ ﻫﺎي ژﻧﺘﯿﮏ ﺣـﺎﺋﺰ اﻫﻤﯿـﺖ اﺳـﺖ 
وم ﺑـﺎ در ﻣﺮﺣﻠـﻪ د   و SMRAﮐﻤـﮏ روش ﻫـﺎي ﻪ اﺑﺘﺪا ﺑ  ـ
ﻦ ـﻮﺑﯿـﺘﺎﮔﻠـﺎط ژن ﺑ ــﯽ ﻧﻘ ـﻤﺎﻣـ ﺗ gnicneuqeSﯿﮏ ـﻨـﺗﮑ
 :ﻞـﺎﻣـــﺎط ﺷـﻘـــﻦ ﻧـﻮد اﯾـــﯽ ﺷـــﺮي ﻣـــﮕـــﺮﺑﺎﻟـﻏ
 ﻣـﯽ ﺑﺎﺷـﺪ ﮐـﻪ RTU′3/snortnI/snoxE/sretomorP
 در ﮐﺸﻮر ﻣـﺎ .ﺑﺪﯾﻦ ﺗﺮﺗﯿﺐ ﻫﺮ ﺟﻬﺶ ﺑﺎﻟﻘﻮه ﺗﻌﯿﯿﻦ ﺧﻮاﻫﺪ ﺷﺪ 
از ﻣﻮارد   درﺻﺪ08ﺷﺶ ﺟﻬﺶ در ژن ﺑﺘﺎﮔﻠﻮﺑﯿﻦ، ﺳﺒﺐ اﯾﺠﺎد 
ﺗﺎﮐﻨﻮن در ﺑﯿﺸﺘﺮ اﺳﺘﺎن ﻫـﺎي اﯾـﺮان، . ﺷﻮدﺑﺘﺎ ﺗﺎﻻﺳﻤﯽ ﻣﯽ 
  ﻫﻤـﯿﻦ . ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ و ﮔﺰارش ﺷـﺪه اﻧـﺪ BBHﺟﻬﺶ ﻫﺎي ژن 
ﻃﻮر ﺟﻬﺶ ﻫﺎي ﺷﺎﯾﻊ ﻫﺮ ﺟﻤﻌﯿﺖ ﻣﺸﺨﺺ ﺷﺪه اﺳـﺖ اﻣـﺎ 
. ﻫﯿﭻ ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ اي در ﻣﻮرد ﺟﻤﻌﯿﺖ ﺷـﻬﺮ اﯾـﻼم وﺟـﻮد ﻧـﺪارد 
ﻫﺪف از اﻧﺠﺎم اﯾـﻦ ﺗﺤﻘﯿـﻖ، ﺗﻌﯿـﯿﻦ ﻧـﻮع ﺟﻬـﺶ ﻫـﺎي ژن 
ﺳﻤﯽ در ﺳﻄﺢ ﺷﻬﺮﺳـﺘﺎن ﺑﺘﺎﮔﻠﻮﺑﯿﻦ در اﻓﺮاد ﻣﺒﺘﻼ ﺑﻪ ﺑﺘﺎ ﺗﺎﻻ 
  . اﯾﻼم ﻣﯽ ﺑﺎﺷﺪ
   ﻫﺎ ﻣﻮاد و روش
اﺑﺘـﺪا ﺑـﺮاي ﺑﺮرﺳـﯽ ﻣﯿـﺰان ﺷـﯿﻮع ﺗﺎﻻﺳـﻤﯽ در اﯾـﻼم،     
 ﺟﻬﺖ آزﻣﺎﯾﺶ ﻫـﺎي 78-19 ﻧﻔﺮ ﮐﻪ ﻃﯽ ﺳﺎل ﻫﺎي 00061
ﻗﺒﻞ از ازدواج ﺑﻪ ﻣﺮﮐﺰ ﻣﺸﺎوره ﻗﺒﻞ از ازدواج ﻣﺮاﺟﻌـﻪ ﮐـﺮده 
 ,VCM)ﺑﻮدﻧـﺪ اﻧﺘﺨـﺎب و از ﻧﻈـﺮ ﺷـﺎﺧﺺ ﻫـﺎي ﺧـﻮﻧﯽ
 و 08 ﮐﻤﺘـﺮ از VCMﮐـﺴﺎﻧﯽ ﮐـﻪ . ﺑﺮرﺳﯽ ﺷﺪﻧﺪ  (HCM
در .  داﺷﺘﻨﺪ ﻣﻮرد ارزﯾـﺎﺑﯽ ﻗـﺮار ﮔﺮﻓﺘﻨـﺪ 72 ﮐﻤﺘﺮ از HCM
 08 ﮐﻤﺘـﺮ از VCM(  ﻧﻔﺮ زن و ﻣـﺮد 442) زوج 221ﻣﺠﻤﻮع 
 ﺑـﺎ ﺑﺮرﺳـﯽ اﻟﮑﺘﺮوﻓـﻮرزﭘـﺲ از رﺿـﺎﯾﺖ آﮔﺎﻫﺎﻧـﻪ، . داﺷـﺘﻨﺪ
 ﻧﻔﺮ ﻣـﺸﮑﻮك ﺑـﻪ ﮐـﻢ 05ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﯿﻦ و ﺷﺎﺧﺺ ﻫﺎي ﺧﻮﻧﯽ 
 831ﺷـﺪﻧﺪ و ﺧﻮﻧﯽ ﻓﻘﺮ آﻫـﻦ ﺑﻮدﻧـﺪ ﮐـﻪ از ﻣﻄﺎﻟﻌـﻪ ﺣـﺬف 
. ﺑﻪ ﻋﻨﻮان ﺗﺎﻻﺳﻤﯽ ﻣﯿﻨﻮر در ﻧﻈﺮ ﮔﺮﻓﺘﻪ ﺷـﺪﻧﺪ (   زوج 96)ﻧﻔﺮ
 ﻧﻤﻮﻧﻪ اﯾﻦ اﻓﺮاد ﺑﺮاي اﻧﺠﺎم آزﻣﺎﯾﺸﺎت ﻣﻮﻟﮑﻮﻟﯽ ﺑﻪ آزﻣﺎﯾﺸﮕﺎه 
از . ﺗﺸﺨﯿﺺ ژﻧﺘﯿﮑﯽ ﺗﺎﻻﺳـﻤﯽ ارﺳـﺎل ﮔﺮدﯾـﺪ  ﻫﺎي رﻓﺮاﻧﺲ 
 زوج ﺑـﺮاي ﻣﺮﺣﻠـﻪ 65ﻣﯿﻨﻮر ﻣﻌﺮﻓﯽ ﺷﺪه، (  زوج 96) ﻧﻔﺮ 831
آزﻣـﺎﯾﺶ ﺗـﺸﺨﯿﺺ  زوج ﺑـﺮاي ﻣﺮﺣﻠـﻪ اول و دوم 31اول و 
از ﻧـﺮم اﻓـﺰار  .اﻧﺠـﺎم دادﻧـﺪ ( DNP)ﻗﺒﻞ از ﺗﻮﻟـﺪ ﺗﺎﻻﺳـﻤﯽ 
  .  ﺑﺮاي ﺗﺤﻠﯿﻞ داده ﻫﺎ اﺳﺘﻔﺎده ﺷﺪllecxE
   ي ﭘﮋوﻫﺶﯾﺎﻓﺘﻪ ﻫﺎ
ﻌﺪاد ـﺗ  ـ، ﻪ اي ﺑﯿﻤـﺎران ـﻧﺎﻣ ـ ﺶـاﻃﻼﻋﺎت ﭘﺮﺳ ـﺑﺮ اﺳﺎس     
   ﺎﮐﻦـﻣﻮرد ﺳ 61، ( درﺻﺪ77) ﻣﻮرد35 ﯾﻼمااﻓﺮاد ﺳﺎﮐﻦ 
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، (درﺻـﺪ  15)ﻓﺎﻣﯿﻠﯽ جازدواﻣﻮرد  83 ، ﺗﻌﺪاد (درﺻﺪ 32)روﺳﺘﺎ
 ﺳـﻨﯽ  ، و داﻣﻨـﻪ (درﺻﺪ 32)ﻓﺎﻣﯿﻠﯽ ﻏﯿﺮ ازدواجﻣﻮرد  13 ﺗﻌﺪاد
                                                                   . ﺳﺎل ﺑﻮد51-34 زوﺟﯿﻦ
از ﺟﻬﺶ ﻫﺎي راﯾﺠﯽ ﮐﻪ ﺑﺮاي ﺑﺘﺎ ﺗﺎﻻﺳـﻤﯽ ﮔـﺰارش ﺷـﺪه، 
-1SVI ﻧﻔـﺮ  4، 1-IISVI داراي ﺟﻬﺶ (زن و ﻣﺮد )ﻧﻔﺮ 46
  ﻧﻔـﺮ 6، 73-63 ﺟﻬﺶ در ﮐـﺪون ﻧﻔﺮ 7، 6-1SVI ﻧﻔﺮ 4، 5
دارا را  28-38ﺪون ـ ـــﺶ در ﮐـﻬ ـــ ﺟﺮـﻔ ـــﻧ 7 و 9-8 rF
( ﺷﺎﺧﺺ ﻫـﺎي )ﻫﺎ ، اﻧﺪﯾﮑﺲ 1  ﺷﻤﺎره  در ﺟﺪول .ﯽ ﺑﺎﺷﻨﺪ ــﻣ
ﺎ ذﮐـﺮ ـﺶ ﻫ ــﻫﺎ، ﺑﺎ ﺗﻮﺟﻪ ﺑﻪ ﻧﻮع ﺟﻬ  ﺎﻧﮕﯿﻦ آن ـﻮﻧﯽ و ﻣﯿ ـﺧ
  .ﺷﺪه اﺳﺖ
   
  
  ﯽ ﺑﺮﺣﺴﺐ ﻧﻮع ﺟﻬﺶ ﻫﺎ ﭘﺎراﻣﺘﺮﻫﺎي ﺧﻮﻧﯽ در ﺑﯿﻤﺎران ﺗﺎﻻﺳﻤ.1ﺟﺪول ﺷﻤﺎره  
/ ﭘﺎراﻣﺘﺮﺧﻮﻧﯽ
  ﻣﻮﺗﺎﺳﯿﻮن
-G(1-IISVI
  )A
-63nodoC
  73
-28nodoC
  38
-T(6-I SVI  )G+(9,8 -rF
  )C
-G(5-I SVI
  )C
  54 .0±50.2   1±4.3  8.0±1.6  2.1±3.5  2.0±5  5.2±6.5 2A bH
 3.4 ±17  2.5±86 3.8±17 2±76 VCM
 
 6.5±86     
 
 6.2±77
 8.1±62 4.3±32 4.3±32 4.1±22 3.3±32 6.2±32  HCM
  2A 2Anibolgomeh :2A bH ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﯿﻦ از ﻧﻮع 
 emulov raluc puorg naem :VCMﺣﺠﻢ ﻣﺘﻮﺳﻂ ﮔﻮﯾﭽﻪ اي، 
                  nibolgomeh ralucsuproc naem :HCMﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﯿﻦ ﻣﺘﻮﺳﻂ ﮔﻮﯾﭽﻪ اي،
  
  
ﺶ ـﺎﯾـﮕﺎم آزﻣـﻫﻨدر ﻢ ـ ﺧﺎﻧ91 ،ﻦـﺪاد زوﺟﯿـاز اﯾﻦ ﺗﻌ    
ﺮاي ــﮏ ﺑـﯿــﺶ ژﻧﺘـاﻧﺪ ﮐﻪ آزﻣﺎﯾﻮده ـﮏ ﺑﺎردار ﺑـژﻧﺘﯿ
 11 . ﺖـﺠﺎم ﮔﺮﻓـﻦ ﻧﯿﺰ اﻧـزوﺟﯿﺎي ـﯿﻦ ﻫـﺟﻨﻤﯽ از ـﺗﺎﻻﺳ
 ﻢـﺎﻟـ ﻣﻮرد ﺳ6، N/1-IISVIﻮت ـﺘﺮوزﯾﮕـﻞ ﻫـﺎﻗـﻣﻮرد ﻧ
ﺘﻼ ﺑﻪ ـﺎ، ﻣﺒـﻦ ﻫــﻮرد از ﺟﻨﯿـدو ﻣﮕﻮت و ـﻮزﯾـﻫﻤ N/N
ﺎﻧﭽﻪ ـﭼﻨ.  ﺑﻮده اﻧﺪ1-IISVIﺶ ـﯽ از ﻧﻮع ﺟﻬـﺘﺎ ﺗﺎﻻﺳﻤــﺑ
ﺎ ـﺎي ﺑﺘـﺶ ﻫــﯽ ﺟﻬـ ﺑﻪ ﺑﺮرﺳ3  و2ﻤﺎره ـﺪاول ﺷـدر ﺟ
ﻖ ﻣﺨﺘﻠﻒ ﺟﻬﺎن و ـﻦ در ﻣﻨﺎﻃـﻤﯽ زوﺟﯿـﺗﺎﻻﺳ
ﺘﻪ ـ ﭘﺮداﺧﯿﻨﻮرـﻣﻌﻪ داراي ـﺎﻟـﻣﻮرد ﻣﻄﺎوﻧﺪي زوﺟﯿﻦ ـﻮﯾﺸـﺧ
  .ﺪه اﺳﺖـﺷ
  
  
   ﺗﻮزﯾﻊ ﻓﺮاواﻧﯽ ﺟﻬﺶ ﻫﺎي ﺑﺘﺎ ﺗﺎﻻﺳﻤﯽ در زوﺟﯿﻦ ﻣﻮرد ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ در اﺳﺘﺎن اﯾﻼم.2  ﺷﻤﺎرهﺟﺪول
                    ﻧﻮع ﺟﻬﺶ  (ﺑﺎﻻ ﺑﺎﻓﺮاواﻧﯽ ﯾﺎ ﮔﺰارش اوﻟﯿﻦ ﻣﮑﺎن)ﻣﻨﺒﻊ (                 درﺻﺪ)         ﺗﻌﺪاد
 
)46
 %(62
 )A-G(1-II SVI ﻣﺪﯾﺘﺮاﻧﻪ            
  )T-( 63-73 nodoC  اﯾﺮان و ﻣﻨﺎﻃﻖ ﮐﺮد ﻧﺸﯿﻦ ﻋﺮاق  %(3)7
 )G-(28-38 nodoC آذرﺑﺎﯾﺠﺎن           %(3)7
 )G+(9,8 -rF  ﻫﻨﺪ            %(3)7
 )C-T(6-I SVI ﻣﺪﯾﺘﺮاﻧﻪ        %(1)4
 ﻣﺪﯾﺘﺮاﻧﻪ         %(1)4
 
 )C-G(5-I SVI
  
  
  
  
  
  
 ﻧﺠﺎت ﻫﺪﯾﻪ و ﻫﻤﮑﺎران- ... ﻫﺎي ﺷﺎﯾﻊ ﺑﺘﺎ ﺗﺎﻻﺳﻤﯽ در ﻣﺮاﺟﻌﯿﻦ ﺑﻪ ﻣﺮاﮐﺰ ﺑﻬﺪاﺷﺖ ﺷﻬﺮﻓﺮاواﻧﯽ ﺟﻬﺶ
02 
  ﻧﺴﺒﺖ و درﺻﺪ ﺧﻮﯾﺸﺎوﻧﺪي زوﺟﯿﻦ ﻣﯿﻨﻮر ﻣﻮرد ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ. 3 ﺷﻤﺎره ﺟﺪول
      ﺗﻌﺪاد و درﺻﺪ  ﻧﺴﺒﺖ و درﺟﻪ ﺧﻮﯾﺸﺎوﻧﺪي
  ( درﺻﺪ02) زوج21   3=N   ﭘﺴﺮ ﻋﻤﻮ- دﺧﺘﺮ ﻋﻤﻮ
  (رﺻﺪ د72) زوج71    3=N    دﺧﺘﺮ ﺧﺎﻟﻪ ﭘﺴﺮ ﺧﺎﻟﻪ
  ( درﺻﺪ62) زوج61  3=N   ﭘﺴﺮ ﻋﻤﻪ-دﺧﺘﺮ داﺋﯽ
  ( درﺻﺪ62) زوج61  4=N      (درﺟﻪ ﺧﻮﯾﺸﺎوﻧﺪي)
  ( درﺻﺪ1) زوج1  5=N      (درﺟﻪ ﺧﻮﯾﺸﺎوﻧﺪي)
  
    و ﻧﺘﯿﺠﻪ ﮔﯿﺮيﺑﺤﺚ
ﺗﺸﺨﯿﺺ اوﻟﯿﻪ اﻓﺮاد ﻣﺒﺘﻼ ﺑﻪ ﺗﺎﻻﺳﻤﯽ از ﻃﺮﯾﻖ      
ﻣﯽ HCM  وVCM، %BHارزش : ﭘﺎراﻣﺘﺮﻫﺎﯾﯽ ﻫﻤﺎﻧﻨﺪ
ﺑﺮاي ﺗﺎﺋﯿﺪ  ﯿﻤﺎران، از ﺷﻨﺎﺳﺎﯾﯽ ﺟﻬﺶدر اﯾﻦ ﺑ. ﺑﺎﺷﺪ
ﺗﺸﺨﯿﺺ اﺳﺘﻔﺎده ﻣﯽ ﺷﻮد؛ اﻟﺒﺘﻪ، ﭼﻨﺪﯾﻦ روش ﺗﺸﺨﯿﺺ 
 ﻣﻮﻟﮑﻮﻟﯽ در اﯾﻦ ﻣﻮرد ﺑﻪ ﮐﺎر ﮔﺮﻓﺘﻪ ﺷﺪه اﺳﺖ از ﺟﻤﻠﻪ
 و RCP xelpitluM ،PLFR-RCP، RCPSMRA
ﻓﺮاواﻧﯽ ﺟﻬﺶ ﻫﺎي درﮔﯿﺮ در ﺗﺎﻻﺳﻤﯽ . ANDﺗﻌﯿﯿﻦ ﺗﻮاﻟﯽ 
ﯿﺪن در ﺟﻤﻌﯿﺖ ﻫﺎي ﻣﺨﺘﻠﻒ، ﺗﻔﺎوت ﻫﺎي ﭼﺸﻤﮕﯿﺮي ﺗﺎ رﺳ
ﮐﻪ ژن ﮔﻠﻮﺑﯿﻦ  ﺑﺎ اﯾﻦ. در ﻣﻨﺎﻃﻖ ﺧﺎص دارد  درﺻﺪ 01ﺑﻪ 
 ﻧﻮع ﺟﻬﺶ در 002ژن ﮐﻮﭼﮑﯽ اﺳﺖ ﺗﺎﮐﻨﻮن ﺑﯿﺶ از 
ﺑﺎ اﯾﻦ ﺣﺎل، . ﺘﻠﻒ ﺟﻬﺎن ﮔﺰارش ﺷﺪه اﺳﺖﺨﺟﻤﻌﯿﺖ ﻫﺎي ﻣ
 5-01در ﺣﺪود ) ﻫﺮ ﺟﻤﻌﯿﺖ ﺗﻌﺪادي ﺧﺎﺻﯽ از ﺟﻬﺶ ﻫﺎدر
از ﺑﻘﯿﻪ ﺷﺎﯾﻊ ﺗﺮ ﻫﺴﺘﻨﺪ و اﯾﻦ اﻣﺮ در ﺑﺴﯿﺎري از ﻣﻮارد ( ﻧﻮع
 (7).ﺤﺼﺮي ﻧﺸﺎن ﻣﯽ دﻫﺪاﻟﮕﻮي ﻣﻨ
، 5-ISVI، 1-IISVIدر ﻣﻨﻄﻘﻪ ﻣﺪﯾﺘﺮاﻧﻪ ﺷﺶ ﺟﻬﺶ ﺷﺎﯾﻊ 
  nodoC28-38 و 9-8 rF،  nodoC63-73 ،6-ISVI
 ﺑﻪ ﺧﻮد اﺧﺘﺼﺎص  را درﺻﺪ ﻣﻮارد ﺑﯿﻤﺎري09ﻋﻠﺖ ﺑﯿﺶ از 
 ﻧﻔﺮ ﺑﺎ اﻧﺪﮐﺲ ﻫﺎي ﺗﺎﻻﺳﻤﯽ 831در اﯾﻦ ﺗﺤﻘﯿﻖ  .دﻫﺪ ﻣﯽ
ﯾﯽ ﻣﺨﺘﻠﻒ ﺷﻨﺎﺳﺎ  ﻧﻮع ﺟﻬﺶ6در ﻧﻬﺎﯾﺖ، . ﻣﯿﻨﻮر ﺑﺮرﺳﯽ ﺷﺪ
 درﺻﺪ از ﺑﻘﯿﻪ ﺟﻬﺶ ﻫﺎ 62 ﺑﺎ ﻓﺮاواﻧﯽ 1-IISVIﺷﺪ ﮐﻪ 
 . ﺷﺎﯾﻊ ﺗﺮ ﺑﻮد
 ﺳﺒﺐ ﻏﯿﺮﻓﻌﺎل ﺷﺪن ﺟﺎﯾﮕﺎه 1-IISVI(A→G)ﺟﻬﺶ  
  ANRmدﻫﻨﺪه در ﻓﺮاﯾﻨﺪ ﭘﯿﺮاﯾﺶ و ﻋﺪم ﭘﺮدازش ﺻﺤﯿﺢ
 ﺟﻬﺶ ﻧﻮع اﯾﻦ در.  ﺗﺎﻻﺳﻤﯽ ﻣﯽ ﺷﻮد0β ﻣﻮﺟﺐ ﻣﯽ ﮔﺮدد و
 اي ﻧﻘﻄﻪ ﺟﻬﺶ ﯾﮏ ﺑﺘﺎ ژن دوم اﯾﻨﺘﺮون ﻧﻮﮐﻠﺌﻮﺗﯿﺪ اوﻟﯿﻦ در
اﯾﻦ  ﮔﯿﺮد ﻣﯽ ﻗﺮار آدﻧﯿﻦ ﺑﺎز ﮔﻮاﻧﯿﻦ ﺟﺎي ﺑﻪ و اﻓﺘﺪ ﻣﯽ ﻔﺎقاﺗ
در  .(8)، ﺑﺮاي اوﻟﯿﻦ ﺑﺎر در ﺟﻤﻌﯿﺖ ﻋﺮب ﯾﺎﻓﺖ ﺷﺪﺟﻬﺶ
ﺗﺮﯾﻦ آﻟﻞ ﺑﺘﺎ  ﻋﻨﻮان ﺷﺎﯾﻊﻪ ﻣﻄﺎﻟﻌﺎت ﮔﺬﺷﺘﻪ، اﯾﻦ ﺟﻬﺶ ﺑ
و ﺷﻤﺎل ( ﮐﺮﻣﺎﻧﺸﺎه ﮐﺮدﺳﺘﺎن،)اﺳﺘﺎن ﻫﺎي ﻏﺮﺑﯽﺗﺎﻻﺳﻤﯽ در 
ﮔﺰارش ﺷﺪه ( ﮔﯿﻼن، ﻣﺎزﻧﺪران، آذرﺑﺎﯾﺠﺎن)ﻏﺮﺑﯽ و ﺷﻤﺎل
در  .(01،9)،ﺳﺖ ﮐﻪ ﺑﺎ ﯾﺎﻓﺘﻪ ﻫﺎي اﯾﻦ ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﺳﺎزﮔﺎر اﺳﺖا
 ﺑﯿﻤﺎر ﻣﺮاﺟﻌﻪ 501، ﺑﺮ روي 7831ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ اي ﮐﻪ در ﺳﺎل 
ﮐﻨﻨﺪه ﺑﻪ درﻣﺎﻧﮕﺎه ﺑﯿﻤﺎرﺳﺘﺎن وﻟﯽ ﻋﺼﺮ زﻧﺠﺎن اﻧﺠﺎم ﮔﺮﻓﺖ، 
 3/31 ﺑﻪ ﻋﻨﻮان ﺟﻬﺶ ﺷﺎﯾﻊ و ﺑﺎ ﻓﺮاواﻧﯽ 1-IISVIﺟﻬﺶ
  (11).ﮔﺰارش ﮔﺮدﯾﺪ درﺻﺪ
ﻧﯽ ﻧﯿﺰ ﻓﺮاواﻧﯽ اﯾﻦ ﺟﻬﺶ در ﺑﺮﺧﯽ از ﺟﻮاﻣﻊ ﻏﯿﺮ اﯾﺮا      
 ﺑﺮ روي ﺟﻤﻌﯿﺖ ﻫﺎي ﻋﺮب 1002ﺑﺎﻻﺳﺖ؛ ﺗﺤﻘﯿﻘﯽ در ﺳﺎل 
 درﺻﺪ 92در ﺣﺪود  1-IISVI اﻧﺠﺎم ﮔﺮﻓﺖ ﻓﺮاواﻧﯽ ﺟﻬﺶ 
 ﭼﻨﯿﻦ، ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ دﯾﮕﺮي ﻫﻢ. (21)،در ﮐﺸﻮر ﮐﻮﯾﺖ ﮔﺰارش ﺷﺪ
 ﺑﺮ روي 5002 و ﻫﻤﮑﺎران در ﺳﺎل K niemAﮐﻪ ﺗﻮﺳﻂ 
 داد ﺷﯿﻮع  ﺑﯿﻤﺎر از ﻋﺮﺑﺴﺘﺎن ﺳﻌﻮدي اﻧﺠﺎم ﮔﺮﻓﺖ، ﻧﺸﺎن91
در ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ . (31)، درﺻﺪ اﺳﺖ5/72ﺑﺮاﺑﺮ 1-IISVI  ﺟﻬﺶ
ﺑﺮ روي ﺟﻤﻌﯿﺖ ﻫﺮﻣﺰﮔﺎن، ﺑﯿﺶ ﺗﺮﯾﻦ ﻓﺮاواﻧﯽ ﻣﺮﺑﻮط ﺑﻪ 
 1-IISVI  و ﺳﭙﺲ در درﺟﻪ ﺑﻌﺪي5-ISVIﺟﻬﺶ 
 (41).ﺑﻮد
-38 و 9-8 rF،  DC63- 73 در ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﻣﺎ، ﺟﻬﺶ ﻫﺎي    
.  درﺻﺪ در ﻣﺮاﺗﺐ ﺑﻌﺪي ﻗﺮار دارﻧﺪ3ﺑﺎ ﻓﺮاواﻧﯽ   DC28
 ﺳﺒﺐ ﺗﻐﯿﯿﺮ ﻗﺎب ﺧﻮاﻧﺪن ﺷﺪه و در 73/63ر ﮐﺪون ﺟﻬﺶ د
در اﯾﻦ ﻧﻮع ﺟﻬﺶ . وﺟﻮد ﻣﯽ آﯾﺪﻪ  ﺗﺎﻻﺳﻤﯽ ﺑβ0ﻧﺘﯿﺠﻪ 
 و ﺑﺮاي 2ﺗﯿﻤﯿﻦ در ﻣﻮﻗﻌﯿﺖ اﮔﺰون ﺷﻤﺎره  ﺣﺬف ﻧﻮﮐﻠﺌﻮﺗﯿﺪ
ﺟﻬﺶ ﺗﻐﯿﯿﺮ ﻗﺎب . (51)، ﮐﺸﻒ ﺷﺪﯾﻬﻮدﯾﺎن ﮐﺮداوﻟﯿﻦ ﺑﺎر در 
 ﺑﺎ ﺣﺬف ﻧﻮﮐﻠﺌﻮﺗﯿﺪ ﮔﻮاﻧﯿﻦ ﺑﯿﻦ ﮐﺪون 38-28DCﺧﻮاﻧﺪن 
 β0در ﻧﺘﯿﺠﻪ رخ ﻣﯽ دﻫﺪ،  ﺑﺘﺎﮔﻠﻮﺑﯿﻦ  ژن38 و 28ﻫﺎي 
وﺟﻮد ﻣﯽ آورد و ﺑﺮاي اوﻟﯿﻦ ﺑﺎر در آذر ﺑﺎﯾﺠﺎن ﻪ ﺗﺎﻻﺳﻤﯽ را ﺑ
 3ﻓﺮاواﻧﯽ  ﺑﺎ ﮐﻪ در اﯾﻦ ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ،(8)،و ﭼﮑﺴﻠﻮاﮐﯽ ﮐﺸﻒ ﺷﺪ
ﺟﻬﺶ ﺗﻐﯿﯿﺮ ﻗﺎب ﺧﻮاﻧﺪن . در رده ﭼﻬﺎرم ﻗﺮار دارد درﺻﺪ و
  ﮐﻪ ﺑﺎ اﺿﺎﻓﻪ ﺷﺪن ﻧﻮﮐﻠﺌﻮﺗﯿﺪ ﮔﻮاﻧﯿﻦ ﺑﯿﻦ ﮐﺪون 9-8 rF
 ژن ﺑﺘﺎﮔﻠﻮﺑﯿﻦ ﻣﯽ ﺑﺎﺷﺪ ﺳﺒﺐ ﭘﺎﯾﺎن زودرس 9 و 8ﻫﺎي 
 ﺗﺎﻻﺳﻤﯽ را β0 ﻣﯽ ﺷﻮد و( AGT) 22ﺗﺮﺟﻤﻪ در ﮐﺪون 
 زوج ﻣﻮرد ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ در 002از ﻣﯿﺎن . (8)،اﯾﺠﺎد ﻣﯽ ﮐﻨﺪ
 و  DC63- 73ﺷﻬﺮﺳﺘﺎن ﮐﺮﻣﺎن ﻓﺮاواﻧﯽ ﺟﻬﺶ در ژن ﻫﺎي 
ﭘﺲ ﻣﯽ . (41)، درﺻﺪ ﺑﻮد9/4 و 1/1 ﺑﻪ ﺗﺮﺗﯿﺐ 9-8 rF
ﺣﺪودي ﻣﺸﺎﺑﻪ ﻧﺘﺎﯾﺞ  ﺎﺗﻮان ﮔﻔﺖ ﮐﻪ ﻧﺘﺎﯾﺞ اﯾﻦ ﺗﺤﻘﯿﻖ ﺗ
 ﺟﻬﺶ ﻫﺎ در اﯾﻦ درﺻﺪﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﺣﺎﺿﺮ اﺳﺖ ﺑﺎ اﯾﻦ ﺗﻔﺎوت ﮐﻪ 
در ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ دﯾﮕﺮي، در  .دو ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﺑﺎ ﻫﻢ ﻣﺘﻔﺎوت ﻣﯽ ﺑﺎﺷﺪ
  39، ﺧﺮداددوم ﺷﻤﺎره ،مدو ﺴﺖﯿﺑ دوره                                      ﻼمﯾاﯽ ﭘﺰﺷﮑ ﻋﻠﻮم داﻧﺸﮕﺎه  ﭘﮋوﻫﺸﯽﯽﻋﻠﻤ ﻣﺠﻠﻪ     
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 ﺑﯿﻤﺎر ﻣﺮاﺟﻌﻪ ﮐﻨﻨﺪه ﺑﻪ ﺑﯿﻤﺎرﺳﺘﺎن ﻗﺪس ﻗﺰوﯾﻦ، 03ﺑﯿﻦ 
 درﺻﺪ ﺑﻮد ﮐﻪ ﻣﺸﺎﺑﻪ ﻧﺘﺎﯾﺞ ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﺣﺎﺿﺮ 5، 9-8 rFﻓﺮاواﻧﯽ 
   (61).ﻣﯽ ﺑﺎﺷﺪ
، Gاﯾﻨﺘﺮون اول ﺑﺎز  ، ﻧﻮﮐﻠﺌﻮﺗﯿﺪ ﭘﻨﺠﻢ5-ISVIدر ﺟﻬﺶ    
 ﺟﺎﯾﮕﺰﯾﻦ ﻣﯽ ﺷﻮد و ﺑﺎﻋﺚ ﺗﻐﯿﯿﺮ ﻗﺎب Cوﺳﯿﻠﻪ ﺑﺎز ﻪ ﺑ
 ﺗﺎﻻﺳﻤﯽ ﻣﯽ ﮔﺮدد؛ اﯾﻦ ﺟﻬﺶ β+ ﺧﻮاﻧﺪن ﺷﺪه، ﻣﻨﺠﺮ ﺑﻪ
ﺗﺮﯾﻦ ﺟﻬﺶ در ﺧﺎورﻣﯿﺎﻧﻪ، ﻫﻨﺪ، ﺟﻨﻮب و  ﻋﻨﻮان ﺷﺎﯾﻊﻪ ﺑ
 درﺻﺪ ﮔﺰارش ﺷﺪه 74ﺟﻨﻮب ﺷﺮﻗﯽ آﺳﯿﺎ ﺑﺎ ﻓﺮاواﻧﯽ 
 در 6-ISVI ﺑﻪ ﻫﻤﺮاه 5-ISVIﻓﺮاواﻧﯽ ﺟﻬﺶ. (71)،اﺳﺖ
اﯾﻦ ﺗﺤﻘﯿﻖ، ﯾﮏ درﺻﺪ ﺑﻮد و در رده ﻫﺎي ﭘﻨﺠﻢ و ﺷﺸﻢ 
 ﻧﯿﺰ ﺑﺎ 6-ISVIﻗﺮار دارﻧﺪ؛ ﺟﻬﺶ ﺗﻐﯿﯿﺮ ﻗﺎب ﺧﻮاﻧﺪن 
در ﻧﻮﮐﻠﺌﻮﺗﯿﺪ ﺷﺸﻢ اﯾﻨﺘﺮون اول، ﻣﻨﺠﺮ T  ﺑﺎ Cﺟﺎﯾﮕﺰﯾﻨﯽ ﺑﺎز 
در ﺟﻮاﻣﻊ ﻏﯿﺮ اﯾﺮاﻧﯽ، ﺑﺮ ﻃﺒﻖ .  ﺗﺎﻻﺳﻤﯽ ﻣﯽ ﺷﻮدβ+ﺑﻪ 
 در ﻫﻨﺪ اﻧﺠﺎم ﮔﺮﻓﺘﻪ،  و ﻫﻤﮑﺎرانahniSﻣﻄﺎﻟﻌﺎﺗﯽ ﮐﻪ ﺗﻮﺳﻂ 
 درﺻﺪ در ﺟﻨﻮب، 4/77 درﺻﺪي از ﺷﻤﺎل ﺗﺎ 44اﺧﺘﻼف 
ﻋﻨﻮان ﺟﻬﺶ ﻏﺎﻟﺐ ﻪ ﺗﺮ ﻣﯽ ﺑﺎﺷﺪ و ﺑ  ﺷﺎﯾﻊ5-ISVIﺟﻬﺶ 
  (81).ﺷﻨﺎﺧﺘﻪ ﺷﺪه اﺳﺖ
ﺑﺮ ﻃﺒﻖ ﻧﺘﺎﯾﺞ ﻣﻄﺎﻟﻌﺎت ﮔﺬﺷﺘﻪ و ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﺣﺎﺿﺮ،      
، در اﯾﺮان و ﮐﺸﻮرﻫﺎي ﻋﺮﺑﯽ ﻓﺮاواﻧﯽ 1-IISVIﺟﻬﺶ
 ﺑﺮ اﺳﺎس اﯾﻦ .ﺗﺮ اﺳﺖ ﻣﺸﺎﺑﻪ وﻟﯽ در ﻣﻘﺎﯾﺴﻪ ﺑﺎ ﺗﺮﮐﯿﻪ ﻓﺮاوان
ﯾﺎﻓﺘﻪ ﻫﺎ، اﯾﻦ ﺟﻬﺶ اﺣﺘﻤﺎﻻً ﺑﺮاي اوﻟﯿﻦ ﺑﺎر در ﺟﻤﻌﯿﺖ اﯾﺮان 
 در اﯾﺮان 1-IISVIرخ داده اﺳﺖ؛ ﺑﻪ ﺑﯿﺎن دﯾﮕﺮ، ﻣﻨﺸﺎ ﺟﻬﺶ
ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ  اﻟﺒﺘﻪ، ﺗﺎﯾﯿﺪ اﯾﻦ ادﻋﺎ ﻣﺴﺘﻠﺰم اﻧﺠﺎم .(02،91)،ﻣﯽ ﺑﺎﺷﺪ
ﻪ  درﺻﺪ و ﺑ62در اﯾﻼم 1-IISVI ﻓﺮاواﻧﯽ. دﯾﮕﺮي ﻣﯽ ﺑﺎﺷﺪ
ﺗﺮﯾﻦ ﺟﻬﺶ درﮐﻞ ﮐﺸﻮر ﻣﯽ   درﺻﺪ و ﻓﺮاوان43ﻃﻮر ﮐﻠﯽ 
  . ﺑﺎﺷﺪ
ﻣﺘﻔﺎوت اﺳﺖ ﻣﺎ ر ﮐﺸﻮر ﺟﻬﺶ ﻫﺎ داﯾﻦ  ﭘﺮاﮐﻨﺪﮔﯽ      
 ﯾﮏ ﺟﻬﺶ در اﺳﺘﺎن ﺳﯿﺴﺘﺎن و ﺑﻠﻮﭼﺴﺘﺎنﯾﻌﻨﯽ ﻣﻤﮑﻦ اﺳﺖ 
ﺟﻬﺶ در  در ﺣﺎﻟﯽ ﮐﻪ ﻫﻤﺎن را داﺷﺘﻪ ﺑﺎﺷﺪﯽ  ﻓﺮاواﻧﺑﺎﻻﺗﺮﯾﻦ
ﻧﻤﻮﻧﻪ ﻫﺎي ﻣﺘﻌﺪدي وﺟﻮد دارد ﮐﻪ .  ﺑﺎﺷﺪﮐﻤﯿﺎباﺳﺘﺎن اﯾﻼم 
اﯾﻦ، اﺑﺘﺪا ﺑﺎﯾﺪ  ﺟﻬﺶ  ﺑﺮ ﺑﻨﺎ. اﯾﻦ اﻣﺮ را ﺗﺼﺪﯾﻖ ﻣﯽ ﻧﻤﺎﯾﻨﺪ
ﻫﺎي ﺷﺎﯾﻊ ﻫﺮ اﺳﺘﺎن ﻣﺸﺨﺺ ﮔﺮدد و ﺳﭙﺲ ﺑﺮ اﺳﺎس ﻧﻮع 
ﻫﺎي ﺗﺸﺨﯿﺼﯽ  ﺟﻬﺶ ﻫﺎي ﺷﺎﯾﻊ اﻗﺪام ﺑﻪ راه اﻧﺪازي روش
ﺑﺎ ﺧﻄﺮ ﻣﻨﺎﺳﺐ ﺑﺮاي ﺷﻨﺎﺳﺎﯾﯽ اﻓﺮاد ﻣﺒﺘﻼ و ﺧﺎﻧﻮاده ﻫﺎي 
اﯾﻦ ﮐﺎر ﺑﻪ وﯾﮋه ﺑﺮاي ﺑﺮﻧﺎﻣﻪ ﻫﺎي ﭘﯿﺸﮕﯿﺮاﻧﻪ . اﺑﺘﻼ ﺑﺎﻻ ﮐﺮد
  . وزارت ﺑﻬﺪاﺷﺖ و ﺳﺎﯾﺮ ﺳﺎزﻣﺎن ﻫﺎ ارزﺷﻤﻨﺪ اﺳﺖ
 ﺷﻨﺎﺳﺎﯾﯽ ﺟﻬﺶ ﻫﺎي ﺷﺎﯾﻊ و اﺳﺎسدر ﺣﺎل ﺣﺎﺿﺮ،        
 را ﻣﺎ داﻧﺶ در اﻗﻮام ﻣﺨﺘﻠﻒ ﮐﺸﻮر، ﺗﺎﻻﺳﻤﯽ ﺑﺘﺎ ﻣﻮﻟﮑﻮﻟﯽ
 ﺟﻬﺶ ﺷﺎﯾﻊ، اي ﻧﻘﻄﻪ ﻫﺎي ﺟﻬﺶ ﻧﺴﺒﺖ ﺑﻪ اﻧﻮاع و ﺷﯿﻮع
 داد و ﻫﻢ ﺧﻮاﻫﺪ ﺑﻬﺒﻮد ژﻧﯽ ﻫﺎي ﺣﺬف ﻧﯿﺰ و ﻧﺎدر ﻫﺎي
ﺳﺮﯾﻊ اﻧﻮاع ژﻧﻮﺗﯿﭗ  ﺑﺎﻋﺚ اﻓﺰاﯾﺶ اﺣﺘﻤﺎل ﺷﻨﺎﺳﺎﯾﯽ ﭼﻨﯿﻦ،
در . ﮔﺮدد ﻣﯽ ﻣﺮﮐﺐ ﻫﺎي ﻫﺎي ﻣﺨﺘﻠﻒ از ﺟﻤﻠﻪ ﻫﺘﺮوزﯾﮕﻮت
ﻧﺘﯿﺠﻪ، ﻣﯽ ﺗﻮان ﺑﺎ اﻧﺠﺎم آزﻣﺎﯾﺸﺎت ﻣﺮﺑﻮﻃﻪ در راﺳﺘﺎي ارﺗﻘﺎء 
ژﻧﺘﯿﮑﯽ ﻫﺪﻓﻤﻨﺪﺗﺮ  ﻣﺸﺎوره ﻫﺎياﻧﺠﺎم ﺳﻄﺢ ﺳﻼﻣﺖ ﻣﻠﯽ و 
ﺒﺖ ﺑﻪ ﮐﻨﺘﺮل و ﭘﯿﺸﮕﯿﺮي از ﺑﺮوز ﻣﻮارد ﺟﺪﯾﺪ اﻗﺪاﻣﺎت ﻧﺴ
  . ﻣﻨﺎﺳﺐ ﺗﺮي ﺑﻪ ﻋﻤﻞ آورد
    ﺳﭙﺎﺳﮕﺰاري
ﻻزم ﻣﯽ داﻧﯿﻢ از ﺗﻤﺎم ﺑﯿﻤﺎران و ﺧﺎﻧﻮاده ﻫﺎي آﻧﺎن ﺟﻬﺖ      
ﭼﻨﯿﻦ از   ﻫﻢ.اري ﻧﻤﺎﺋﯿﻢﺰﻫﻤﮑﺎري در اﯾﻦ ﭘﮋوﻫﺶ ﺳﭙﺎﺳﮕ
ﻫﻤﮑﺎري ﻣﻌﺎوﻧﺖ ﭘﮋوﻫﺸﯽ داﻧﺸﮕﺎه ﻋﻠﻮم ﭘﺰﺷﮑﯽ اﯾﻼم و 
ﯾﺸﮕﺎه ﻣﺮﮐﺰ ﻣﺸﺎوره ﻗﺒﻞ از ازدواج ﮐﺎرﮐﻨﺎن ﺑﺨﺶ آزﻣﺎ
  . ﺻﻤﯿﻤﺎﻧﻪ ﺗﺸﮑﺮ ﻣﯽ ﻧﻤﺎﯾﯿﻢ
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Abstract 
Introduction: β-thalassemia is one of th-
e m-ost common recessive autosomal 
diseases a-round the world. Mutations 
in the   HBB ge-ne are account for the 
disease. High rate of familial marriages 
among the country may be one of the 
factors leading to increased p-revalence 
of the disease. The study aimed to det-
ermine the types of β-globin gene mu-
tations in Ilam province. 
Materials & Methods: Subjects referred 
to health centers of Ilam city during 
2008-212 were evaluated for the pres-
ence of thalasse-mia minor. After that, 
HBB gene mutations were explored in   
suspected couples.  
Findings: Among the subjects, the mut-
ations IVSII-1, IVSI-5, IVSI-6, CD36-
/37, Fr8-9 and CD82/83, were found. 
Among the mut-ation,   IVSII-1 mutat-
ion was the most pre-valent. 
Discussion & Conclusion:  The IVSII-1 
m-utation has been probably occurred 
for the first time in Iranian population.  
β-thalasse-mia mutations are different 
among various Iranian races. And it is 
proposed the races would be individu-
ally studied.   
Keywords: β-thalassemia, Ilam popula-
tion, IVSII-1 mutation 
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